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口腔粘膜に症状を呈し 75 歳で診断された 
遺伝性出血性毛細血管拡張症の 1 例
伊澤　優一＊1） 山口　真吾 1） 堅田　凌悟 1，2）  
筑田洵一郎 2） 高松　弘貴 2） 八十　篤聡 2） 
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抄録：遺伝性出血性毛細血管拡張症（hereditary hemorrhagic telangiectasis, Rendu-Osler-
Weber 病：HHT）は常染色体優性遺伝の疾患で家族性に発症し，口腔，手指，鼻，耳，眼瞼
結膜などに生じる多発性の毛細血管拡張や反復性の鼻出血を主徴とするまれな疾患で，難病指
定されている．今回われわれは，口腔粘膜に症状を呈し 75 歳で初めて診断された HHT の症
例を経験したので報告する．患者は 75 歳の女性で，舌，硬口蓋，口唇，および口腔粘膜の点
状紅斑のために来科した．舌の病変の生検の結果，拡張した毛細血管がみられ，免疫染色で血
























　既往歴：高血圧症でアジルサルタン錠 20 mg/ 日
を，高コレステロール血症にてピタバスタチンカル
シウム錠 1 mg/ 日を内服中であった．反復性の鼻
出血と鉄欠乏性貧血があり，鉄剤の内服で悪心があ
るため，通院中の内科診療所において週 2 回含糖酸














〔受付：2020 年 6 月 12 日，受理：2020 年 11 月 16 日〕















よび口唇（写真 2C）に多数の 1 ～ 2 mm 大の点状
紅斑を認めた．
　臨床検査所見：当科初診時の血液検査結果は，
RBC 384×104/µl，Hb 10.4 g/dl，Ht 32％，Fe 327 







































は舌で 62％，ついで口唇 32％，指腹 28％，顔面


















































receptor-like kinase type 1），GDF2（growth 
differentiation factor 2），SMAD4（small mothers 
against decapentaplegic）などが報告されており，
表 2　口腔内症状を認めた遺伝性出血性毛細血管拡張症の報告
症例 報告者 診療科 年 年齢 （歳） 性別 口腔内症状 文献番号
 1 立松ら 口腔外科 1974 17 女 舌からの出血  9
 2 奥村 口腔外科 1978 57 男 口腔内からの出血  8
 3 佐藤ら 口腔外科 1988 48 女 口腔内出血，舌，口唇，硬口蓋の紅斑 19
 4 真下ら 口腔外科 1995 56 女 舌，口蓋の紅斑 20
 5 小山ら 口腔外科 1996 56 女 舌の紅斑 21
 6 ～ 8 稲見ら 耳鼻咽喉科 1998 54 ～ 73 女 舌，口蓋，口唇の紅斑 22
 9 小野ら 口腔外科 2000 56 女 歯肉からの出血，舌，口唇，口蓋，頰粘膜の紅斑 23
10 吉村ら 口腔外科 2012 79 女 歯肉腫瘤，舌の紅斑 24
11 ～ 43 市村ら 耳鼻咽喉科 2013 不明 不明 舌，口唇，硬口蓋，歯肉の紅斑，口腔出血 25
44 辻本ら 神経内科 2014 66 男 舌の紅斑 26
45 ～ 119 塩谷ら 呼吸器科 2014 不明 不明 舌，口唇，口腔粘膜の毛細血管拡張，口腔内出血 27








ENG 遺伝子に変異があるものを HHT1（hereditary 




第 5 染色体に異常があり肺病変が多い HHT3 や17），
第 7 染色体の異常とされる HHT4 の報告もある18）．
本症例では本人が遺伝子検査等を希望しなかった．
　われわれが渉猟し得た本邦での HHT の報告の内
で口腔内の症状を認めた 120 例を表 2 にまとめた
（表 2）8，9，19-27）．この内で，耳鼻咽喉科からは 36 例，
呼吸器科から 75 例，神経内科から 1 例であり，口
腔外科からの報告は自験例を含めて 8 例で歯科から
の報告は少なかった．口腔内に出血を認めたものは
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Oral manifestations of hereditary hemorrhagic telangiectasis
Yuichi Izawa＊1）, Shingo Yamaguchi1）, Ryogo Katada1，2）,  
Junichiro Chikuda2）, Hiroki Takamatsu2）, Atsutoshi Yaso2）,  
Maiko Suzuki2）, Takaaki Kamatani1，2） and Tatsuo Shirota2）
　Abstract 　　 Hereditary hemorrhagic telangiectasia （HHT）, also known as Rendu-Osler-Weber disease, 
is a rare autosomal dominant disease characterized by fibrovascular tissue in the skin or respiratory or 
gastrointestinal mucosa.  The common symptoms are anemia and recurrent hemorrhages.  Here, we report 
a case of HHT with manifestations on the oral mucosa.  A 75-year-old woman visited Shin-yamanote Hospital 
because of abnormal red spots on her tongue, hard palate, lips, and oral mucosa.  She had been receiving 
an injection of iron supplementation for anemia due to recurrent epistaxis.  Her mother and daughter had 
recurrent epistaxis, and the latter had palmer erythema.  A biopsy specimen from the tongue revealed 
dilated capillaries which was stained by CD31, factor Ⅷ, and smooth muscular antigen.  The pathological 
diagnosis was dilated capillaries lined by flat endothelial cells.  The clinical and histologic findings were 
consistent with the diagnosis of HHT.
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